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= abstract =  
Objective: The presence of Y chromosome in patients with gonadal dysgenesis is related 
to the risk of gonadoblastoma. Since the patients with abnormal sexual differentiation may 
have cryptic Y mosaicism, it is important to detect the presence of Y material in these 
patients. But sometimes it is difficult to detect Y material only with karyotyping. This study 
was performed to evaluate the usefulness of the SRY gene screening in blood and gonad 
by using PCR in detecting the presence of Y material and possible tissue mosaicism in 
patients with gonadal dysgenesis as Turner syndrome and 46,XY pure gonadal dysgenesis 
( PGD, Swyer syndrome). 
Method: In 26 patients with gonadal dysgenesis, we screened for Y material by using PCR 
for SRY gene in peripheral leukocytes and in gonadal tissues of some patients. They were 
22 cases of Turner syndrome (7 45,XO, 2 46,Xi(Xq), 3 45,XO/46,XX, 5 45,XO/46,Xi(Xq), 1 
45,XO/46,XY, 1 45,XO/46,Xi(Yq), 1 45,XO/47,XYY, 1 46,XX,del(X)(q24) and 1 46,X,+mar) 
and  4 cases of 46,XY pure gonadal dysgenesis.  PCR for SRY gene in the gonadal 
tissue was performed in 5 Turner syndrome and 2 PGD to determine the cryptic Y 
mosaicism between blood and gonad.  
Results: By using PCR analysis for SRY, Y chromosome material was detected in the blood 
of 4 of 22 Turner syndrome patients (45,XO/46,Xi(Xq), 45,XO/46,Xi(Yq), 45,XO/46,XY, 
and 45,XO/47,XYY), 3 of 4 46,XY pure gonadal dysgenesis. Discrepancy between 
karyotyping and blood PCR for SRY was noted in 1 Turner syndrome (45,XO/46,Xi(Xq)) 
and 1 PGD. Laparoscopic gonadectomy was performed in Y containing or SRY positive 
cases.  In addition, PCR analysis for SRY in the gonads of 5 Turner syndrome and 2 PGD 
showed discrepancy between blood and gonad or etween both gonads in 3 Turner 
syndrome (45,XO/46,Xi(Xq), 45,XO/46,Xi(Yq), 45,XO/46,XY) and 2 PGD patients.  
Conclusion: In gonadal dysgenesis, PCR analysis for SRY gene is useful to detect the 
cryptic Y mosaicism that is sometimes undetected by karyotyp ng.  A  since there may 
be tissue mosaicism, it is necessary to evaluate Y mosaicism in various tissues even in 
the case without Y chromosome on karyotyping. 
-----------------------------------------------------------------------------
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터너 증후군은 여성표현형에서 성선  이형성(gonadal dysgenesis)과 원발성 무월경 , 성적 
발육부전(sexual infantilism), 단신 및 다양한 선천성 기형을 갖는 염색체 이상으로 X 염색체 
하나가 소실되어 발생하며, 46,XY 순수 성선 이형성(pure gonadal dysgenesis, Swyer syndrome)은 
여성표현형에서 성선 선조(streak gonad)를 갖는 성분화 이상으로 남성화와 성선에서 
발생하는 종양을 치료하는 것이 문제이다. 이러한 성선 이형성 환자에서는 
모자이시즘(mosaicism)을 갖는 경우가 많고, 특히 이형성 성선(dysgenetic gonad)에 포함된 Y 
염색체 또는 그 요소들은 성선아세포종(gonadoblastoma)의 위험성을 증가시키므로 Y염색체 
요소의 존재를 진단하는 것은 중요하다.1,2  
실제로  터너 증후군  환자의  40-60%만이 핵형 분석상 45,XO의 핵형을 보이며,3  hidden Y 
chromosome 의 incidence도 3%로 보고되고 있으며 ,4  또한 46,XY 순수 성선 이형성에서도 
Y염색체 표현은 조직에 따라 모자이시즘을 보이는 경우가 있다.5 그러나 핵형 
분석만으로는 Y염색체 요소의 양이 적거나 구조적으로 비정상인 경우 그 존재가 진단되지 
않는 경우가 있어, SRY 유전자 등의 Y 염색체내 특이서열을 이용한 Y요소의  검색은 
성분화 이상 환자에 있어 Y 염색체 존재의 진단과 그에 따른 치료에 유용하다.6 
모자이시즘은 한 zygote에서 핵형적으로 다른 세포군이 함께 존재하는 것으로 이의 진단은 
검사하는 세포의 수와 조직의 유형 및 검사방법의 예민도에 따라 영향을 받는다.7 
성선 이형성 환자에서 비정상적 X 염색체 양상은 다양하게 나타나, 핵형 분석상 Y 
염색체가 발견되지 않았던 경우에서 Y염색체내 특이서열에 대한 polymerase chain 
reaction(PCR)이나 Southern blot 등 분자생물학적 방법을 통해 Y 염색체 요소가 발견되기도 
하고,8,9   Y 염색체가 혈액 내에서는 발견되지 않으면서  성선 조직 내에는 존재하여 
모자이시즘을 나타내는 경우도 보고되고 있다.10  성의 결정, 즉 고환의 분화에는 Y 
염색체가 필요하며, testis -determining factor(TDF)로서 sex-determining gene on Y(SRY)가 
작용하는 것으로 알려져 있어,11 이 SRY gene 의 돌연변이나 분열중의 전이 등이 성분화 
이상과 관련되는 것으로 생각되고 있다.  
이에 저자들은 이형성 성선을 갖는 터너 증후군과 46,XY 순수 성선 이형성 환자들에서 
염색체 핵형분석 및 Y 염색체내 SRY유전자의 특이 서열을 시발체로 이용한 PCR 기법을 
통해 SRY 유전자 검색을 시행하여 핵형 분석에서 진단되지 않을 수 있는 Y 염색체 요소의 
존재유무를 진단하여, 성선 이형성 환자의 진단 및 치료에 있어 PCR을 이용한 SRY 유전자 
검출의 임상적 유용성을 알아보고 , 또한 일부 예에서는 성선 조직에서 역시 PCR 기법을 
이용한 SRY 유전자 검색을 시행하여 , 혈액과 성선 조직에서의 SRY 검색결과를 
비교함으로써 성선 조직에서 Y 염색체 요소 진단에 있어  PCR 기법의 진단적 유용성과 
이러한 환자들에서 존재할 수 있는 조직간 모자이시즘을 알아보고자 본 연구를 시행하였다.  
 
                               연구대상 및 방법  
 
 26예의 성선 이형성 환자를 대상으로 하였고 그들은 연세의료원 산부인과에서 추적 관찰 
중이었다 . 대상 환자는 터너 증후군 22예와 46,XY 순수성선 이형성 4예였으며, 터너 증후군 
환자들의 핵형은 각각 45,XO 7예, 46,X,i(Xq) 2예 , 45,XO/46,XX 3예 , 45,XO/46,X,i(Xq) 5예와 
45,XO/46,XY, 45,XO/46,X,i(Yq), 45,XO/47,XYY, 46,XX,del(X)(q24) 및 46,X,+mar가 각각 
1예였다. 이들 환자의 말초혈액에서 핵형 분석 및 백혈구로부터 추출된 genomic DNA를 
이용하여 SRY 유전자에 대한 PCR분석을 시행하였다. 또한 핵형분석상 Y염색체가 
존재하거나 혈액내 SRY PCR 양성을 나타낸 터너 증후군 환자와 46,XY 순수 성선 이형성 
환자에서 복강경을 이용하여 성선 제거술을 시행하였고 , 46,X,+mar와 45,XO/46,XX 1예에서는 
복강경으로 성선을  검사하여 이중 45,XO/46,XX에서 조직생검을 시행하고 , 이를 포함하여 
성선제거술을 시행한 4예와 함께 총 5예의 터너 증후군 및 혈액내 SRY PCR 양성 및 
음성으로 나타났던 2예의 46,XY 순수성선 이형성 환자의 성선에서 PCR 기법을 이용한 
SRY 유전자 검색을 시행하였다.  
 
PCR  
 백혈구 및 5¥ìm 두께로 절단된 성선 조직의 동결절편으로부터 genomic DNA를 
추출하였으며,12  primer로는 SRY DNA sequence로부터 구성된 XES10, XES11을 사용하였고 
이는778bp크기의 SRY유전자의 open reading frame(ORF)을 반영한다 . 한편 ZP3 gene sequence 
가 X염색체를 나타내는 대조 marker로 이용되었다. 배지에는 500 ng의 genomic DNA, 0.5 
¥ìM의 primer XES10,  0.5¥ìM의 primer XES11, 200¥ìM의 each nucleotide, 1.5 mM의 MgCl2, 
10mM의 Tris(pH8.3), 50mM의 KCl, 0.01%의 gelatin과 1.5IU of Tag polymerase를 포함시켰으며, 
반응은 94¡É¿¡¼­ 2분간 처리한 후(denaturation), 60¡É¿¡¼­ 1분30초(anealing), 
71¡É¿¡¼­ 2분30초간(DNA synthesis)처리하고, 이 증폭과정을 35회 반복하여 20 ¥ìl의 
DNA을 얻었다. 증폭된 DNA는 50mM TRIS(pH8.0)로 처리한 후 primer의 5`-end를 절단하는 
EcoR1으로 용해하였으며 용해된 DNA를 1.2% sea plaque agarose gel에서 전기영동하여 
분리하였다.  
 
* Primers for PCR amplification of SRY gene :  
    Sense     XES10 5'-GAGCTCGAGAATTCGGTGTTGAGGGCGGAGAAATGC-3' 
    Antisense XES11 5'-GAGCTCGAGAATTCGTAGCCAATGTTACCCGATTGTC-3' 
 
 
                                    결   과  
 
 핵형분석 및 말초혈액과 성선 조직에서 PCR 을 이용한 SRY gene 검색결과는 Table 1. 과 
같으며, SRY 유전자 서열을 PCR 기법을 이용하여 증폭한 결과 typical 778bp DNA fragment가 
검색되었다(Fig.1). 말초 혈액에서 PCR기법을 이용한 SRY 유전자 검색 결과,  22예의 Turner 
증후군 중  핵형분석상 45,XO/46,X,i(Xq), 45,XO/46,X,i(Yq), 45,XO/46,XY 및 45,XO/47,XYY로 
진단되었던 4예에서 SRY PCR 양성으로 나타나 45,XO/46,X,i(Xq) 1예에서 핵형 분석 결과와 
차이를 보였다(Table 1, Fig.1). 4예의 46,XY 순수 성선 이형성증에서는 3예에서 
SRY양성이었고, 1예에서는 SRY 음성으로 나타나 1예에서 차이를 보였다.  
또한 일부 5예의 Turner syndrome (45,XO/46,Xi(Xq), 45,XO/46,XX, 45,XO/46,Xi(Yq), 
45,XO/46,XY, 45,XO/47,XYY) 및 2 예의 46,XY 순수성선 이형성 환자에서 성선제거술 또는 
성선 조직 생검 후 성선 조직에서 시행한 SRY PCR 결과 45,XO/46,X,i(Xq), 45,XO/46,X,i(Yq), 
45,XO/46,XY 3예의 Turner syndrome 과 2예의 46,XY 순수 성선 이형성에서 혈액과 
성선조직간 SRY PCR 결과의 차이를 보였다.  혈액내 SRY PCR 결과 양성을 보였던 
45XO/46,Xi(Xq)예에서 성선 조직에서는 SRY 음성이었고, 45,XO/46,Xi(Yq)와 
45,XO/46,XY에서는 blood PCR 양성을 나타내면서 성선 조직에서는 한쪽에서 음성, 다른 
한쪽은 양성으로 양측간의 차이를 보였으며, 45,XO/47,XYY에서는 혈액 및 양측 성선내 SRY 
양성을 보였다 . 혈액내 SRY 양성을 나타내었던 1예와 음성이었던 1예의 순수 성선 
이형성에서도 성선 조직내 SRY PCR결과 한쪽에서는 양성, 다른 한쪽에서는 음성을 
나타내어 양측 성선간 차이를 보이는 조직간 모자이시즘이 발견되었다(Fig.3).    
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
                                고   찰  
 
 성선 이형성 환자에서 Y 모자이시즘이 존재하는 경우 성선아세포종(gonadoblastoma)의 
발생 위험이 높아, Y 이수성의 성선 이형성 20-30%에서 성선 종양을 일으키므로 예방적 
성선 제거술이 필요하다.1,2  터너 증후군은 이형성 성선을 나타내는 가장 흔한 염색체 
이상으로 , 약 50%정도만이 45,XO(mongoose X)를 나타내며 나머지는 모자이크(mosaic) 
형태로 생각되고 ,3  이러한 경우 약 6%정도에서 Y염색체가 존재하며 3% 정도는 marker 
chromosome을 가지며 이는 Y염색체에서 유래된 것으로 알려져 있다 .13,14 적은 양의 
Y염색체 요소를 가지는 cryptic mosaicism이 일부환자에 존재할 수 있으므로 이들의 진단은 
중요하며 , 분자생물학적 방법으로 일부환자에서 이러한 Y염색체 요소의 존재가 진단되고 
있어, NCR을 이용한 SRY유전자 검색 등으로 marker chromosome의 origin을 알아내고 
인식되지 않은 Y염색체 요소의 존재를 진단할 수 있다.8,9  모든 터너 증후군에서 성선 
제거술을 시행하지는 않기 때문에 핵형 분석만으로는 다른 세포계열에서 유래한 조직간 
micromosaicism을 완전히 배제할 수가 없으며,15  Y 염색체요소의 양이 적게 포함되어 있는 
경우 핵형분석만으로는 Y 염색체가 진단되지 않는 경우가 있고 ,  특히 남성화의 증상을 
보이지 않는 경우 진단이 더욱 어렵다. 따라서 이러한 성선 이형성 환자에서 특징적 
임상증상으로 진단이 되더라도 반드시 염색체 핵형 분석과 함께 분자생물학적 방법으로 Y 
염색체의 존재여부를 확인하는 것이 진단 및 치료에 중요하다.  
  Y 염색체내에서 성의 결정, 즉, 고환의 분화를 결정하는 testicular determining 
factor(TDF)로서 SRY 유전자는 Y염색체의 단완 가성상염색체 부위(pseudoautosomal region)에 
위치하며 target DNA에 결합하여 조절단백질의 상호작용을 조절함으로써 transcription 
factor로서의 역할을 한다고 알려져 있다.11,16  한편 SRY 유전자는 남성성분화의 억제 
인자인 Z단백질을 억제하여 기능을 나타내어 SRY가 없거나 Z단백질 돌연변이가 있을 경우 
SRY의 억제작용이 소실되어 남성으로 분화가 되지 않는다는 가설도 있으며 ,17 이외 남성 
성분화의 여러 단계에 상염색체나 X-연관 유전자들이 관련된다고 제시되고 있는 바  WT1, 
SF-1 와  SOX9 등이 있다 .18 Y 염색체의 특성을 나타내는  유전자로서 SRY유전자는 
성결정에 중요한 역할을 하므로 비정상 성분화에서 기전을 이해하거나 Y 염색체 존재의 
진단 및 그에 따른 치료에 유용하게 이용될 수 있다 .6  Y 염색체 특이 서열로서 Y 특이 
동원체 표지(Y specific centromere probe)나 SRY유전자, testis specific protein 유전자 , DYZ 
repeat등이 많이 이용되며 이들에 대한 PCR 증폭 기법, southern blot 등의 분자생물학적 
진단은 적은 양이나 구조적으로 변화된 Y 염색체 요소도 진단할 수 있으므로  매우 
유용하며 그 민감도(sensitivity)도 높다.19,20  45,XO 핵형의 터너 증후군 환자 중 PCR이나 
FISH기법을 통해 Y 염색체 요소가 발견되는 경우가 보고된 바 있고,21 본 연구에서도 
22명의 Turner syndrome 환자 중 45,XO/46,Xi(Xq) 1예에서 핵형분석상 Y 염색체 및 남성화 
증상은 없었으나, 혈액내 PCR 결과 SRY 양성으로 성선제거술을 시행했던 예가 있었다. 
이러한 모자이시즘 환자에서 Y cell line의 양과 분포에 따라 표현형은 매우 다양히 
나타나며 ,22 터너 증후군에서 PCR을 이용한 Y요소의 검색결과 피부조직, 림프구 , 성선 
조직마다 Y-derived marker의 분포가 다르게 나타나기도 한다.23 실제로 남성화의 과정은 
고환의 분화와 그로부터 테스토스테론과 Mullerian inhibiting hormone의 분비로 이루어지며 
성선이 고환으로 분화될 때 남성화가 나타나나 , 터너 증후군에서는 Y 염색체가 존재해도 
남성화가 없는 경우가 많은데 , 이는 포함된 Y cell line 의 양과 분포의 차이 때문으로 
생각된다 .22  한편 SRY PCR 음성이면서도  남성화의 증상을 보이는 경우가 있고, 
Bisat등(1993)은 이러한 경우에서 혈액내 Y sequence에 대한 PCR은 음성이나 성선 조직은 
dysgenetic testis로 Y 염색체요소가 PCR로 진단된 예를 보고하였고,13 Y 염색체가 
핵형분석에서 발견되지 않았으나 피부조직에서는 발견된 경우도 있다.7 
 한편 이형성 성선에서 Y 염색체 요소의 존재는 성선 종양 발생의 위험을 증가시키는 
것으로 알려져 있으나 , SRY가 소실된 경우에도 성선 종양이 발생하는 경우가 있어 ,24  
종양발생이 Y 연관유전자와 직접 관련된 것으로 보고 상염색체 열성 돌연변이나,18  아직 
정확히 발견되지는 않았으나 Y centromere 근접부위로 생각되는 gonadoblastoma gene on Y 
(GBY)의 가능성이 제시된 바 있다.25,26  또한 SRY 양성인 Y 모자이시즘에서 Y 
centromere를 소실한 경우는 드문 것으로 보고되고 있으나,27,28  배아세포종의 발생위험과 
관련된 유전자 검색에는 SRY와 함께 DYZ3등 Y centromere 부위 서열의 검색이 중요하다고 
하였으며 , 터너 증후군 환자에서 hidden Y mosaicism의 빈도는 매우 낮다고 보고되기도 
한다.29 본 45,XO/46,Xi(Xq)예의 경우 혈액내 SRY 유전자는 양성이었으나 남성화를 
나타내지 않았는데, 이러한 표현형의 차이는 포함된 SRY 유전자의 양에 따라 다를 수 있고,   
SRY 유전자, Z protein의 돌연변이나 상염색체, X연관 유전자등과의 관련성을 생각해 볼 수 
있으며,  이 예의 성선 조직에서 시행한 SRY PCR 결과는 음성으로 모자이시즘을 나타내어 
Y 모자이시즘이 존재하는 조직의 종류에 따라서 표현형에 차이를 보일 수 있을 것으로도 
생각된다 . 또한 이 경우 혈액 및 성선 조직에서 Y centromere probe등 다른 Y 염색체 
특이서열의 존재에 대한 검색도 추가적으로 필요할 것으로 생각된다 . 45,XO/46,XY 및 
45,XO/47,Xi(Yq) 예에서도 남성화 증상을 보이면서 혈액내 SRY positive였으나, 성선에서는 
양측 성선간 SRY PCR결과 한 쪽은 음성, 다른 한 쪽은 양성으로 차이를 나타내어, 
여기서도  SRY gene은 한 개체 내에서도 조직 및 세포에 따라  다른 종류의 cell line에서 
유래한 핵형을 가지는 조직간 모자이시즘(tissue mosaicism)이 있을 수 있음을 알 수 있다. 
46,X,+mar 1예에서는 marker chromosome이 Y-origin이 많은 것으로 알려져 있어 SRY 
음성이었으나 진단적 복강경을 시행하여 성선을 확인하고, 거의 확인할 수 없을 정도의 
성선 선조를 보이고 남성화의 증상이 없어 성선제거술은 시행하지 않고 호르몬 치료를 
하며 추적 관찰중이다.  
 46,XY 순수 성선 이형성증에서는 성선이 고환으로 분화하지 못하고 성선 선조를 
나타내는데 이는 SRY 유전자의 소실 , 전좌등이 원인적 역할을 하는 것으로 생각되고 
있으나, SRY유전자는 정상양성 또는 음성인 경우도 있고,30 돌연변이는 약 15%에서만 
존재한다고 보고되어 고환 분화과정에서  SRY보다 조기에 관여되는 유전자 및 상염색체 
유전자 이상이 관련되는 것으로 알려지고 있다.22  Swyer증후군 환자의 가족에서도 
SRY유전자의 검색 및  DNA분석 결과 , 부친의 체세포에서는 정상 SRY을 나타내나 
림프구와 정자에서는 SRY 유전자 돌연변이와 모자이시즘이 발견되어 , 정자에서 나타나는 
돌연변이가 자손에서 반복적으로 성역전(sex reversal)을 일으키는 경우가 보고되었으며,5  
46,XX성역전 남성에서 혈액내 SRY PCR 음성이나 고환세포에서는 SRY 양성을 나타낸 예가 
있다.31 본 예에서도 4예 중 3예에서만 혈액 내 SRY양성을 보였으며, 1예에서는 음성으로 
나타났으며, 혈액내 SRY PCR 양성을 나타낸 1예와 음성이었던 1예의 순수성선 이형성 
환자에서 복강경적 성선제거술  후 시행된 성선 조직내 PCR 결과 양측간에 양성 및 음성의 
결과차이를 보여, 혈액내 음성인 경우에서도 성선 조직에서는 다른 세포계열에서 유래한 Y 
모자이시즘이 존재할 수 있음이  관찰되었다. 본 연구에서는 이형성 성선을 보이는 터너 
증후군과 순수성선 이형성 환자들에서 핵형분석과 함께 분자생물학적 방법으로 Y염색체 
요소의 존재를 검색하여, 혈액과 성선간 및 양측 성선간에도 Y 모자이시즘의 존재가 
발견되었으며, 모자이시즘이 존재하는 양과 조직의 종류에 따라 표현형에도 차이가 있을 수 
있음을 알 수 있었다.  
 결론적으로 , PCR을 이용한 혈액내 SRY유전자의 검색은 핵형 분석의 한계점을 보완하여 
인식되지 않은 Y 염색체요소의 진단에 유용한 방법이며, 혈액내 SRY가 음성이라도 
모자이시즘에 의해 한 개체 내에서도 여러 종류의 세포 군에 따라 조직간 차이를 보일 수 
있으므로 PCR 이나 FISH 기법 등 분자생물학적 기법을 이용한 성선 조직내 SRY 검출 
또한 정확한 진단에 유용하다 . 이와 같이 비정상 성분화 환자의 진단 및 치료에 있어서 
여러 조직에 따라 모자이시즘이 있을 수 있음을 고려하여 다양한 세포에서 정밀한 Y요소의 
검색을 염두에 두어야 할 것으로 생각되며, 추후 이렇게 발견된 적은 부분의 Y 요소의 
존재가 어느 정도 성선아세포종과 관련되는지 더 많은 예에서 추적관찰 및 GBY등 다른 Y 
특이 서열에 대한 연구와 그를 이용한 Y 염색체 분석이 되어야 할 것으로 생각된다.  
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Table 1. Cytogenetic, molecular and FISH findings of intersex patients screened for SRY 
gene 45,XO 
Gonad-PCR  
Cas
e Karyotype Dx 
Blood-PC
R Gonad 
Rt Lt 
1 45,XO TS  ¡ª n/a   
2 45,XO TS ¡ª n/a   
3 45,XO TS ¡ª n/a   
4 45,XO TS ¡ª n/a   
5 45,XO TS ¡ª n/a   
6 45,XO TS ¡ª n/a   
7 45,XO TS ¡ª n/a   
8 46,Xi(Xq) TS ¡ª n/a   
9 46,Xi(Xq) TS ¡ª n/a   
10 45,XO/46,XX TS ¡ª streak ¡ª ¡ª 
11 45,XO/46,XX TS ¡ª n/a   
12 45,XO/46,XX TS ¡ª n/a   
13 45,XO/46,Xi(Xq) TS   £«¢Ô streak  ¡ª*  ¡ª* 
14 45,XO/46,Xi(Xq) TS ¡ª n/a   
15 45,XO/46,Xi(Xq) TS ¡ª n/a   
16 45,XO/46,Xi(Xq) TS ¡ª n/a   
17 45,XO/46,Xi(Xq) TS ¡ª n/a   
18 45,XO/46,XY TS £« testis   £«*  ¡ª* 
19 45,XO/46,Xi(Yq) TS £« streak  ¡ª*  £«* 
20 45,XO/47,XYY TS £« ovotestis  £« £« 
21 46,XX,del(X)(q24) TS ¡ª n/a   
22 46,X,+mar TS ¡ª streak      n/a      n/a 
23 46,XY PGD £« streak      n/a      n/a 
24 46,XY PGD £« testis   ¡ª*  £«* 
25 46,XY PGD £« streak      n/a      n/a 
26 46,XY PGD   ¡ª¢Ô streak  £«*  ¡ª* 
 
TS: Turner syndrome, PGD: pure gonadal dysgenesis  
n/a: not available, + : positive, ¡ª: negative 
¢Ô: discrepancey between karyotyping and blood SRY  
*: discrepancey between blood and both gonads 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Fig. 1. Results of PCR amplification of SRY gene from peripheral leukocytes  
      M: Molecular weight marker 
      Lane 1: Turner syndrome-45,XO/46,X,i(Xq), SRY(+) 
      Lane 2: 46,XY pure gonadal dysgenesis -46,XY, SRY(+) 
      Lane 3: Turner syndrome-45,XO/46,X,i(Yq), SRY(+)  
      NM: normal male 
      NF: normal female 
      NC: normal control 
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Fig. 2.  PCR amplification in both sides of the gonads of patients with gonadal  
dysgenesis  
Lane 1, 2 : 45,XO/46,Xi(Xq), Right, Left, (blood PCR(+)) 
Lane 3, 4 : 45,XO/46,XX, Right, Left, (blood PCR(-)) 
Lane 5, 6 : 46,XY(PGD), Left, Right, (blood PCR(+)) 
Lane 7, 8 : 45,XO/47,XYY, Right, Left, (blood PCR(+)) 
Lane 9, 10 : 46,XY(PGD), Right, Left, (blood PCR(-)) 
Lane 11, 12 : 45,XO/46,Xi(Yq), Right, Left, (blood PCR(+)) 
Lane 13, 14 : 45,XO/46,XY, Left, Right, (blood PCR(+)) 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
= 국문 초록 =  
목적 : 성선 이형성 환자에서 Y 염색체의 존재는 성선아세포종의 위험성과 관련되어 있으며, 
성분화 이상 환자에서는 숨겨진 Y 모자이시즘을 가지는 경우가 있기 때문에 이러한 환자들 
에서 Y 염색체 요소를 진단하는 것은 중요하다 . 그러나 핵형분석만으로는 Y 염색체 요소를 
발견하기 어려운 경우가 있다 . 이에 저자들은 터너 증후군과 46,XY 순수 성선 이형성의 
성선 이형성 환자들의 혈액 및 성선 조직에서 Y 염색체요소를 진단하는데 PCR기법을 
이용한 SRY 유전자 검색의 유용성과 가능한 조직간 모자이시즘의 존재를 알아보고자 본 
연구를 시행하였다.  
방법 : 26예의 성선 이형성 환자에서 말초혈액과 일부 예의 성선 조직내에서 PCR을 이용한 
SRY 유전자 검색을 하였다. 대상환자는 터너 증후군 22예(7 45,XO, 2 46,XiXq, 3 45,XO/46,XX, 
5 45,XO/46,Xi(Xq), 1 45,XO/46,XY, 1 45,XO/46,Xi(Yq), 1 45,XO/47,XYY, 1 46,XX(delXq24), 1 
46,X,+mar)와 46,XY 순수성선 이형성 4예였으며 이중 5예의 터너 증후군과 2예의 순수 성선 
이형성에서 성선 조직내 SRY 유전자에 대한 PCR분석을 시행하였다. 
결과 : SRY 유전자에 대한 PCR 분석결과 22예의 터너 증후군중 4예에서 Y 염색체 요소가 
발견되었으며(45,XO/46,Xi(Xq), 45,XO/46,XY, 45,XO/46,Xi(Yq), 45,XO/47,XYY), 4예의 순수성선 
이형성 중 3예에서 SRY 유전자 양성으로 나타나 , 1예의 45,XO/46,Xi(Xq) 터너 증후군과 
1예의 순수 성선 이형성에서 핵형분석과 혈액내 SRY PCR 결과간에 차이를 보였다. Y 
염색체가 진단되거나 SRY PCR결과 양성인 경우에서 복강경을 이용한 성선제거술을 
시행하였다. 또한 일부 5예의 터너 증후군과 2예의 순수 성선 이형성환자의 성선 조직에서 
SRY유전자에 대한  PCR 결과 3예의 터너 증후군과(45,XO/46,Xi(Xq), 45,XO/46,XY, 
45,XO/46,Xi(Yq)) 2예의 순수 성선 이형성에서 혈액내와 성선 조직 또는 양측 성선 조직간 
차이를 나타내었다.  
결론 : 성선 이형성 환자에서 PCR 기법을 이용한 SRY 유전자 검색은 핵형분석만으로는 
진단되지 않을 수 있는 숨겨진 Y 모자이시즘을 진단하는데 유용하며, 이러한 환자들에서 
조직간 모자이시즘이 있을 수 있으므로 핵형분석상 Y 염색체가 진단되지 않은 경우에도 
다양한 세포내에서 Y 염색체 요소의 존재를 검사하는 것이 필요하다.   
